




La nostra ricerca conferma l’esistenza di un’associazione tra la premutazione al 
locus FMR1 e la POF e sottolinea l’esigenza di studi più approfonditi su un gran 
numero di famiglie per far luce sulla presenza di un’associazione tra gli alleli 
intermedi (intervallo 40-54 CGG) e la POF. 
Abbiamo dimostrato che, in un campione di 37 donne con POF idiopatica, una 
percentuale statisticamente significativa (13,5%; p=0,001) portava alleli 
premutati. In un campione di 60 casi di Sospetta POF non sono state riscontrate 
premutazioni al locus FMR1 ed in un campione di 30 casi di familiarità per POF 
una percentuale maggiore di pazienti rispetto a quella dei controlli (6,6%; 
p=0,52) portava alleli premutati. 
Considerando la totalità dei casi (POF, Sospetta POF e Familiarità per POF) sono 
state trovate sette donne con alleli premutati; risultando ancora statisticamente 
significativa (p=0,016) l’associazione tra premutazione e POF. 
L’analisi delle ripetizioni al locus FMR1 nel gruppo delle pazienti con Sospetta 
POF e Familiarità per POF ha permesso di individuare alleli a rischio di 
espansione ed ha consentito a tali pazienti ancora fertili, attraverso la consulenza 
genetica, di adottare strategie di prevenzione.  
Ulteriori ricerche potranno spiegare i meccanismi molecolari con cui la 
premutazione determina atresia follicolare, consentendo di comprendere perché 
non tutte le donne premutate manifestano POF. A questo proposito, tra i fattori 
che sembrano interagire con il numero di triplette CGG nel determinare la POF 
potrebbero esserci l’accumulo dell’mRNA non tradotto e/o la sua particolare 
80 
 
struttura secondaria determinata dal numero e/o dalla posizione delle triplette 
intersperse AGG. 
Nell’ambito della medicina riproduttiva è importante fare luce sulla natura 
dell’associazione tra l’espansione di triplette al locus FMR1 e la POF, è stato 
affermato infatti che “l’analisi del numero di ripetizioni CGG al locus FMR1 
nelle giovani donne potrebbe rappresentare una finestra sul loro futuro 
riproduttivo” (Norbert Gleicher, 2010). 
 
 
 
 
 
 
